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③6q近位部 (qll-q15 1例，;q12・q14 1 f?1JI3;qI3 -q 
15q 3例2，1.')欠失は 5例，④6q中間部 (q15← q21
2例121;qI6_ q22 2例8.IO;q21_ q22.2 1例';q22.2-q2 
3.1 2例15';q23.トq24.21例四;q23-q25 1例川)欠
失は9例，⑤6q末端部 (q21-qter 2例即川;q221-qt 
er 1 {9IJ叫q23-qter 4例1.'19.2J;q24_ qter自験 1例 ;q












は7例 (7p13-p15 3例邸';7p13-p21 2伊戸市;p15-p21 
1例目;pI5.3-p21.3 1例町， @7p末端部欠失は4例 (p
21 -pter 3例52日72;p15-pter 1例61)，③7q近位部欠失
は5例 (7cen-ql1 1伊IJ1O;7qll-q21 2例町21;7qll_q22 
2例31お)，④7q中間部欠失は19例 (q2111-q213 1例51.
q2112 -q221 2伊~61 .l01;q2105_ q2205 1例沼;q21.3-q31.3 
1例制;q221・q31321例帥;q22-q31 2{71リω‘;q22.2-q31.2 
5伊'J"<O';q22-q321伊'J";q23-q32 1 f?1J";q31 -q34 1例'1.
q32 -q34 3例25 ') ，⑤7q末端部欠失は20例 (7q21-
qter 2例28回;q32-qter1伊IF'“雪月I日 11.13;q33 -qter 1 f?1f; 































































































































部位により， 5群に大別される。①8p近位部 Cpll毎 p2
12例1O'-';p11.1-p21.11例90)欠失は3例，②8p末端部
Cp21 -pter 9伊IJsl-2，8S-a94，13'，1";p23.1_pter 1例107;p2-pte 
r2例叫山;p23-pter 1例"8)欠失は13例，③8向q近位部
(匂q1臼3司 q叫2幻)欠失は3例
2 1 伊例IJ"佃;冷q22-q23. 4 1 伊例IJ71;冷q22.1 -q22. 3 1 伊例tl1鈎";q23.3-
q2μ4.1日33例剖9鈍5.&，冷q2μ41日1-q2412 1例";q2μ41-q2413 2 
伊例IJ"ω凪.91併1;q241臼3-q242幻21例"り〕欠失は9例.⑤8q末端部欠







群に分けている。①9p近位部欠失は l例 Cp21-p24 1 
例四)，②9p末端部欠失は23例 Cp13-pter 2f7tJ'I2， 1，50; p 
21 -pter 3例1山!Z，出;p22 -pter 14例叫10ー山4-8，120-1叫15.，
p23 -pter 3例山;p24 -pter 1例")，③9q近位部欠失は
3例 C9q1 -q221"山')，④9q中間部欠失 l例 Cq22-
q3219) ， ，⑤ 9q末端部欠失は 1例 (q32-qter13') で
あった(図4)。

































ある。心奇形は PDA，ASD， VSD， FaUot四徴症など
がある。合併奇形として2例に VATER症候群 (腎臓
異位，心室異常，気管痩単一隣動脈)がみられる。
④ 6q中間部欠失 C6q15-23.1 -q21-24. 2) 









⑤ 6q末端部欠失 C6q21-22-qter/6q23-24 -qter / 
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④ 7q中間部欠失 (7q21-22-q23/7q21. 3・q31.3/





切断部位 p22pler q13q15 q23qler q25qler q24qter q25.3qter 
症例数 3(1♂/2♀) 3(1♂/2♀) 4(3♂/1♀) 6(3♂/3♀) Case A(♂) Case B(宇)
欠失グループ ② ③ ⑤ ⑤ ⑤ ⑤ 
ー
顔商. 短い前額 舟状頭 短頭 小頭症 前向き奥尖 一三角E良必
低い鼻梁 短い.tl背 内服角隔離 低い耳介 長い人中 小顎症
大きい口 長い人中 5革背偏平 大きい耳 耳介低位 高ロl.t
眼裂斜上 口蓋裂 単脳室前脳症 斜視 |大きい耳 I rl掛
大きい耳 鼻背偏平 耳介前肉柱
体幹 1 モ細管鉱 長い胸骨 短頻 仙骨洞陥凹 翼状類 |翼状顎
張症 泌尿器系異常 符号g撃丸 皮膚過伸展 停留撃丸 胸骨陥凹 | 
瞬、鼠律ヘルニア 短頚 乳頭隔離 全身多毛
四肢. 四肢短小 偏平足 屈指j孟 第4、5指内警 揺り精子足 fl肢拘絡
母指短小 第4、5 t旨内寄 外反.fE 先制い指 筋緊張低下 筋緊強低下
爪低形成 内反足 股関節脱臼 大きい母指
小さい手
内臓. CHD 腎位置の異常 肺静脈回路異常 CHD(ASD) 小脳萎縮 CHD 
(PDA 気管痩 CHD 水腫腎 PDA、VSD 一:心房J心
VSD) CHD (PDA) A-V泌 直腸痩 紅門閉鎖 脳宣砿大
発透経過. 重度な精神 著明な精神 m度な精神 著明な精神 I重度な精神 :w明な精神


























46. XX，ins (13;7) (q32;q32q34)の骸型を示した。
⑤ 7q末端部欠失 (7q21-qter/7q23・qter/7q32-
















切断部位 p13p15 p21pter q21.3-22.2q31.2 q32qter 
症例数 3(2♂/1♀) 3(2♂/1 ♀〉 6(3♂/3♀) 1 (4♂/7♀) 
欠失グループ ① ② ④ ⑤ 
顔面: 偏平鼻梁 長い顔面 小頭疲 前額狭小
小さい耳 鼻梁陥凹 眼裂隔離 前向き鼻尖
小頭症 小顎 鼻背偏平 広い鼻梁
眼裂斜上 高口蓋裂 眼の異常 無眼球奇形
脳梁欠損 無映脳症
体幹: 停留翠・J.L 筋緊張力低下 短い胸骨 短鎖
小陰茎 泌尿~系異常 筋緊張力低下
尿道下裂
四肢. 大きい母駈 二裂の母itI: 四肢関節拘縮 四肢関節拘縮
二裂の母指 指、E止の異常 重積E止 外反足
下肢欠失、裂手
内臓 水腫腎 紅門閉鎖 CHD 食道奇形、喉狭窄、
Fallot四 直腸痩 (PDA PS、 ノk腫腎
徴症、VSD CHD(PDA) ASD) CHD(VSD) 
発達経過: 重度な精神 著明な精神 重度な精神 著明な精神































③ 8q近位部欠失 C8q13 -q22) : 
男2f9l1T: 1例の3才から 9才の幼児例である。身体発
達遅延は軽，中等度で，全員養護学校に通学している。






④ 8q中間部欠失 C8q21.2 -q22. O/8q22.ト q23.4/'












C 9 ) 
候群を伴うと指摘される。















切断邸位 p21pter q23.3q24.13 q23qter 
症例~ 9(4♂/5♀) 3(1♂/2♀) 4(1♂/3早)
欠失グループ | ② ④ ⑤ 



















































表 4 9 ~書簸色体欠失の臨床像
切断部位 p22pter p21p回r qlq2 
定例数 14(9♂/5♀〉 3(2♂/1♀) 3(3♀) 
欠失グループ ② ② ③ 





体幹 尿道下裂 摂、鼠径へJレニ7 外性器発育
両手LDJi繭荷量 停留撃丸 不全
碕乳頭隔嘘 筋緊強力低下





































































B)生存期間と生命予後 であった。 6ft染色体 7番染色体欠失は各4例の母に
死亡症例は男性9例友性3O1Jであった。6祷染色体欠 転座を認めた。また9番染色体欠失の l例は母からの腕
失の35例中3例が乳幼児期に死亡した。 7番染色体欠失 関逆位があり， 7番染色体欠失の 1例は母の染色体の変
では55例中5例の死亡例が認められた。死亡児は全例、 異型に由来する欠失が認められた。これらの中で， 7番
新生児と幼児であった。8務染色体欠失では37例中3例 染色体欠失の l家系は母に均衡転座があり，同胞3例に
の死亡例があり，死亡l昨年船は生後10日から 5才までの 同ーの7q32→q34の染色体欠失が見られた。 6番染色体
新生児期及び乳児lPにわたっていた。 9番染色体欠失で 欠失の l家系は同胞2人に6q25→qterの染色体欠失が
は29例中l例の死亡例が見られた。 No.7番染色体欠失は みられ，遺伝性の発生を示した(表6)。
表5 死亡例及び死亡原因
症例番号 死亡年齢 性別 欠失部位 死亡原閃及び合併奇形
12 33週 男性 6q15-q21 呼吸不全
19 21~ 男性 6q23・qter 脳奇形(脳発育不全)
36 2.5カ月 男性 7q23-q32 心奇形(単心房、心室腔拡大)
38 四日 男性 7q34-qter 心奇形 (VSD、PA)
71 一日 男性 7q32-qter 脳奇形(大脳廉欠損、無眼奇形)
73 生後30時間 !7:.性 7q32-qter 脳奇形(前脳無脳症、右肺発育不全)
85 5才 女性 8p21-pter 心奇形 (Pallot四徴症、 PDA)
86 10日 女性 8p21-pter 心奇形 (PDA)
119 3ヵ月 男性 9q32-qter 脳奇形(脳梁欠慣)
139 27週 男性 6q21-qter 肺炎 01下血管内皮腫)
152 2.5才 男性 8p21.3-pter 急性支気管肺炎、CHD
153 7カ月 男性 7q21.3-q31.3 心奇形 (ASD、下肢欠失)
表6 遺伝性症例
番号 性 年齢 欠失部位 両親の絞型
47 男性 生後7時間 7q32・qter 46， XX， 1 (6;7) (p25;q32) mat 
25 火性 6才 7q32・q34 46， XX， ins (13;7) (q32;q32q34) mat 
26 女性 13.5才 7q32・q34 46， XX， ins (13;7) (q32;q32q34) mat 
27 男性 6才 7q32・q34 46， XX， ins (13;7) (q32;q32q34) mat 
83 9J性 4カ月 6q25-qter 46， XX， t (6;7) (q25;q25) mat 
125 女性 3才 6q25-qter 46， XX， t (6;7) (q25;q25) mat 
136 y.・性 2才 6q23.I-q24.2 46， XX， dir ins (1 ;6) Cl1;23.1q24 .2) mat 
150 女性 6週 9p13・pter 母親の9番染色体長腕部lnverSlOn




ている主な遺伝子はHLA(qll -q22. 3/ p21. 32p21. 3 
3) ， 7番染色体長腕はHl，H2A (q22) ， 8番染色体
長腕はLanger-Giedion syndrome (8q22. 3 -q24. 2 
2)などである。また， 9番染色体短腕に座位が定めら
れている遺伝子は IFNB(p24 -p13) ，IF:'-JA (p13・p
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Summary 
(平成2年10月1日受理)
百lispaper is reported two cases of terminal deletion of chromosome No.6， and reviewed the karyotype-phenotype 
correlation on 35 cases of No.6， on 55 cases of No目7，on 37 cases of No.8， on 29 cases of No.9 partial monosomy from 
Index Medicus literature in 1977-1990. The cytogenetics， clinical findings， mental development， biological prognosis， 
and genetic intelligence are compared with these 156 reported cases of chromosome deletion. 
(1) According to the chromosomal breakpoints in NO.6-9， they can be categorized into five groups: proximal 
deletion of the short arm， terminal deletion of the short arm， proximal d巴letionof the long arm， interstitial deletion 
of the long arm， terminal deletion of the long arm of chromosome， respectively. Many of the reported cases fal 
apparently into the groups of deleted bands 6q25→qter， 7q32→qter， 8p21→pter and 9p22→pter. These da ta are 
schematically summarized in Figures 1-4 
(2) 百leclinical findings are defined for 6q-syndrome， 7q-syndrome， 8p-syndrome， and 9p-syndrome. The 
major clinical findings with features of the group of No.6-9 are summarized in Tables 1-4. 
(3) The mental development and biological prognosis of the propositas are discussed. 
(4) Cause of death of 11 cases (8 males and 3 females) are summarized in Table 5. 
(5) Family investigations ar巴 comparedin Table 6， and the risks of monosomy NO.6-9 in offspring of carrier 
mothers are discussed. Gene dosage studied in these cases with chromosomal aberation should be interpreted with 
cauUon. 
(15 ) 
